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L'intelligence artificielle (IA) dans la santé est l'utilisation d'algorithmes et de logiciels pour s'approcher 
de la cognition humaine dans l'analyse de données médicales complexes. Plus précisément, l'IA est la 
capacité des algorithmes informatiques à tirer des conclusions sans intervention humaine directe. 
Wikipedia

L’intelligence artificielle permet aussi de développer des objets médicaux intelligents facilitant le 
diagnostic.

La première caractérise l’IA comme la possibilité d’automatiser un certain nombre de processus : « ce 
rêve, d’opérer le moindre effort pour assurer une tâche pénible, est la version triviale de la définition de 
l’IA ».
La seconde définition est liée quant à elle à la notion de machine learning :
« avec l’idée que la machine devient douée de facultés cognitives et d’apprentissage, on la laisse entrer 
sur le terrain de l’être humain et venir en concurrencer les compétences ». 
Olivier de Fresnoye et Mehdi Benchoufi

L’intelligence artificielle est au cœur de la médecine du futur. Ses applications concernent en effet toutes 
les activités humaines, dont la santé. Elles permettent de répondre à de nombreux défis comme 
l’amélioration de la qualité des soins, avec les opérations assistées, le suivi des patients à distance, les 
prothèses intelligentes, les traitements personnalisés, grâce au recoupement d’un nombre croissant de 
données (big data), l’indexation des connaissances, l’aide à la décision, etc. 
Jean Charlet, Sandra Bringay. Intelligence Artificielle et Santé. Une analyse rétrospective depuis 2010. 30es 
Journées Francophones d’Ingénierie des Connaissances, IC 2019, AFIA, Jul 2019, Toulouse, France. pp.26-
42. hal-02329573 



30 millions 

personnes 

en Europe

3 millions de 

personnes 

en France

Maladies 

Rares

80%

d’origine

génétique
8000 

Prévalence

< 1/2000
7000 

syndromes

+900 
anomalies 

bucco-
dentofaciales

750 fentes 
labiales/

palatines

Les anomalies de la cavité buccale et des dents génétiquement 
conditionnées sont un des aspects méconnu des maladies rares ou syndromes

➔ Les maladies rares isolées ou syndromiques avec des anomalies du 
développement de la cavité buccale et des dents.

➔ Les maladies rares pour lesquelles la déficience requiert une prise en charge 
spécialisée (sédation, AG, ...) d'affections acquises de la cavité buccale.

1- de La Dure-Molla M…Bloch-Zupan A. A. Am J Med Genet A. 2019.

2- Bloch-Zupan et al. Dento/oro/craniofacial anomalies and genetics (1st ed.). Boston, MA: Elsevier 2012.

390 000 

personnes 

O-Rares

 



408 maladies rares / 322 (79%) gènes identifiés / 
dites isolées 53 (13%) / 87% syndromiques
121 maladies rares avec hypo/oligodontie
18  dents surnuméraires
29 anomalies dentaires de forme et taille
105 anomalies de l’émail
35 anomalies de la dentine
40 troubles de l’éruption
52 anomalies du parodonte
8 tumeurs, kystes



Médecine personnalisée par le NGS/génome

Médecine bucco-dentaire personnalisée

• Médecine génomique (dès 2002)

• Médecine personnalisée

• Médecine de précision

• Médecine de 4 P

– Prévention : par dépistage précoce

– Prédiction : avant tout symptôme

– Personnalisation : des soins

Le juste examen, la bonne prescription

– Participative : le patient saisie ses données, les acteurs 

médicaux partagent les données

• Mais aussi médecine des 5P/6P

– Prouvée (sur des bases médicales)

– Précision = le bon diagnostic



Anomalies du développement 

de la cavité buccale et des 

dents 

900 maladies rares avec d’autres symptômes 
dans ces syndromes.

Le développement dentaire est régulé par de 
nombreux gènes.

La minéralisation fixe dans le temps les 
anomalies.

Les défauts dentaires interviennent  en 
combinaison éventuelle avec des atteintes 
d’autres systèmes rétine, squelette, rein, peau, 
épilepsie...

Actuellement il y a une errance 
diagnostique : les patients ne sont pas 
diagnostiqués « maladie rare » et ne 
bénéficient pas d’une prise en charge 
spécifique.

L’idée Un expert virtuel d’aide au 
diagnostic
Une analyse transdisciplinaire pour une 
prise en charge améliorée des patients.

Comment
Une solution à base d’IA analysant des 
images de cavités buccales, pour une 
reconnaissance automatique 
des signatures diagnostiques.

Pourquoi
Proposer l’expertise du réseau labellisé 
O-Rares aux professionnels de santé
Passer de l’errance à l’itinéraire diagnostique!

Contexte et enjeux



Sur les radiographies :
• Identification et
• Segmentation des 

types de dents

• Des patients, des données D4/phenodent, des 
tests génétiques GenoDENT 516 gènes,  
ARS

• Expertise recherche vie et santé
• Une solution à base d’IA analysant des 

radiographies panoramiques i-DENT
AMI Grand-Est 2019

• Pour une reconnaissance automatique des 
signatures diagnostiques radiographiques

PAX9 – Absence de molaires
AD / Délétion hétérozygote

PAX9 (NM_006194.3): c.(?_-
115)_(*62_?)del.

IA2Maladies rares à expressions 
bucco-dentaires

1 AI-DA : aller plus loin…3

• Combiner signes 
radiographiques et cliniques 
(photos) pour reconnaître 
certaines maladies rares.

• D’autres paramètres peuvent 
rentrer en jeu : 

la taille,
la forme, 
la couleur, 
la texture,

l’historique 
du patient…

Utilisation d’une combinaison de 
2 réseaux de neurones

ECONOMIE NUMERIQUE

9

A venir : 
• Identification des dents 

suivant la nomenclature
• Prédiction de l’âge 

dentaire
• Correspondance à une 

signature diagnostique
• De la signature au gène

Travaux actuels

Fonds Européen de Développement  
Régional (FEDER)
Fonds für Regionale  
Entwicklung (EFRE)

Dépasser les frontières : 
projet après projet
Der Oberrhein wächst zusammen, 
mit jedem Projekt



Numéros des dents 11, 21 12, 22 13, 23 14, 24 15, 25 16, 26 17, 27

% d’agénésies 

dentaires
0,05 % 1,0 à 2,0 % 0,3 % 0,3 % 1,0 à 2,0 % 0,3 % 0,1 %

Numéros des dents 41, 31 42, 32 43, 33 44, 34 45, 35 46, 36 47, 37

% d’agénésies 

dentaires
0,3 % 0,3 % 0,1 % 0,3 % 1,2 à 2,5 % 0,3 % 0,3 %

Numéros de dents 18, 28, 38, 48 1 dent de sagesse (DDS) 2 DDS 3 DDS 4 DDS

% d’agénésies 

dentaires
2,5 à 35% 7 à 10% 10 à 12% 4 à 6% 4 à 7%

Tableau 1 : Fréquence des agénésies dentaires pour chaque dent  Gorlin R.J., Cohen M.M., Hennekam

R.C.M. Syndromes of the Head and Neck. 4th edition. Oxford university press. 2001. 1344p. 

Hypo/oligodonties

Agénésie dentaire

L’absence d’une dent

Hypodontie <6 dents

Oligodontie

L’absence de 6 dents et plus

Anodontie

L’absence de toutes les dents



• The cutting-edge of mammalian development; how the embryo makes teeth.

• Tucker A, Sharpe P.Nat Rev Genet. 2004 Jul;5(7):499-508.

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15211352?ordinalpos=11&itool=EntrezSystem2.PEntrez.Pubmed.Pubmed_ResultsPanel.Pubmed_DefaultReportPanel.Pubmed_RVDocSum


Tummers and Thesleff, J Exp Zool (Mol dev Evol) 312B, 2009 



Plusieurs molécules sur voies de signalisation 
régulent le dialogue épithélio-mésenchymateux

L’altération de ces interactions peut avoir 

des répercussions sur différents systèmes et organes. 

Facteur de transcription

Facteur 
de signalisation

Molécules 
adaptatrices

Récepteur

Membrane basale

Gènes-cibles

Ectomésenchyme

Noyau

Pispa J, Thesleff I. Mechanisms of ectodermal organogenesis. 

Developmental Biology. 2003;262(2):195‐205. 

Yu M, Wong S-W, Han D, Cai T. Genetic analysis: 

Wnt and other pathways in nonsyndromic tooth 
agenesis. Oral Diseases. 2019;25(3):646‐51



Validation des variants 

pathogènes dans un 

laboratoire de biologie

moléculaire agréé

Enrichir les gènes

d’intérêt avec 

GenoDENT

Extraire ADN à

partir salive

du patient

NGS

Panel ciblé

WES

WGS

Analyse bioinformatique

Recherche de variants

Rendre un 

diagnostic 

moléculaire

au patient Oragene•DNA Kit 

(OG-250)

DNA Genotek

A-T-C-G

GenoDENT :  panel NGS

un outil de diagnostic génétique

Séquençage haut-débit

3- Prasad MK et al. J Med Genet. 2016

4- Rey T et al. Methods Mol Biol. 2019

-

Consentements

- Données

médicales

- Données

familiales

Arbre

généalogique



NGS panel V6.0 GenoDENT
567 gènes connus et candidats

Panel Diagnostic : 296 

gènes, 3819 régions et 

847.000 kbp (4)

Panel Découverte : 271 

gènes 4665 régions and 

1.010 Mbp

Non priority (entire

transcribed region) : 3 genes

or 3 regions and 7.254 kbp

SNP controls : 6 targets or 

6 regions and 306bp for 

identity control

Agilent SureSelect XT2, in-

solution enrichment

Used Agilent “earray” to 

design probes Design 

parameters:

Coding exons and +25 bp into

intron-exon boundaries

2X tiling density, i.e. each

base covered by 2 probes

Designed probes in repeat

regions as well (Least 

stringency masking) to 

improve theoretical coverage

Designed additional probes in 

regions of high GC content 

(MaximizePerformance

Boosting for Diagnosis sub-

panel and

Balanced boosting for 
discovery sub-panel)

AAAS ABCA5 ACP4 ACPT ACVR1 ADAM10 ADAM15 ADAMTS1 ADAMTS10 ADAMTS2 ADGRV1 ADNP AGL AHCY AIP

AIRE AKAP13 AKT1 ALDH3A2 ALPL ALX3 AMBN AMELX AMELY AMER1 AMTN ANKH ANKRD11 ANTXR1 ANTXR2

AP1G2 AP3B1 APAF1 APC AR ARHGAP6 ARID1B ATP6V0A2 ATP6V1B2 ATP6V1C2 ATR ATRIP ATRX AXIN2 B3GAT3

B4GALT7 BANF1 BAZ1B BCOR BLM BMP1 BMP2 BMP4 BRAF C1R C1S C4ORF26 CA2 CACNA1S CACNB2

CAMK4 CARD9 CASP14 CCBE1 CCDC134 CCDC8 CD96 CDC6 CDH1 CDH23 CDH3 CDKN1C CDON CELSR1 CELSR3

CENPJ CEP152 CFDP1 CHD7 CHPF CHST3 CHSY1 CHUK CIAPIN1 CIB2 CKAP2L CLCN7 CLDN1 CLDN10 CLDN15

CLDN16 CLDN19 CLDN3 CLEC7A CLRN1 CNNM4 COG6 COL10A1 COL11A1 COL12A1 COL15A1 COL17A1 COL1A1 COL1A2 COL24A1

COL2A1 COL3A1 COL5A1 COL5A2 COL6A1 COL7A1 COL9A1 COL9A2 COX7B CREB3L1 CREBBP CROT CRTAP CRTC2 CSNK1A1

CSPP1 CTNNB1 CTNND1 CTSC CTSK CUL7 CYBA CYBB CYP27B1 DCAF17 DEPTOR DFNB31 DGKG DHCR24 DHCR7

DHODH DKC1 DLL1 DLX3 DLX5 DMP1 DMTF1 DNM1 DOCK8 DOK2 DSG4 DSP DSPP DVL1 DVL3

EDA EDAR EDARADD EFNB1 EHMT1 EIF2AK1 ELANE ELN EMR2 ENAM ENPP1 EP300 ERCC3 ERCC4 ERCC8

EVC EVC2 EXT1 EXT2 EYA1 EZR FADD FAM111B FAM20A FAM20B FAM20C FAM83H FBN1 FERMT1 FERMT3

FGD1 FGF10 FGF13 FGF23 FGF3 FGF8 FGF9 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FKBP10 FLNA FLNB FN1 FOXC1

FRAS1 FREM2 G6PC GALC GALNS GALNT3 GAS1 GBP5 GDF5 GJA1 GJB3 GJB4 GJB6 GLA GLB1

GLI2 GLI3 GNAS GOLIM4 GORAB GPC3 GPR68 GREM1 GREM2 GRHL2 GRHL3 GRIP1 GTF2I GTF2IRD1 H19

H1FNT HAX1 HCCS HEMK1 HENMT1 HMBS HMCN1 HNF1B HOXB13 HOXD13 HRAS HSPG2 IBSP IDS IDUA

IFIH1 IFITM5 IFT122 IFT140 IFT20 IFT43 IGF1R IGSF3 IKBKG IL11RA IL17F IL17RA INSR IPO4 IRF6

IRF8 IRX5 ITGA11 ITGA6 ITGB2 ITGB4 ITGB6 ITPR3 JAG1 KAL1 KANSL1 KAT6B KATNB1 KAZN KCNH1

KCNJ1 KCNJ2 KCTD1 KDF1 KDM6A KIF7 KISS1 KISS1R KL KLK4 KMT2C KMT2D KRAS KREMEN1 KRT14

KRT16 KRT17 KRT5 KRT6A KRT6B KRT6C KRT83 LAMA3 LAMB2 LAMB3 LAMC2 LEF1 LEMD3 LEPRE1 LIFR

LIMK1 LMNA LONP1 LRFN2 LRP4 LRP5 LRP6 LSS LTBP2 LTBP3 LTF LYSMD4 LYST MAP2K1 MAP2K2

MASP1 MBTPS2 MED12 MED25 MEGF8 MEPE MID1 MMP1 MMP14 MMP2 MMP20 MMP9 MPPE1 MSX1 MSX2

MTERF2 mTOR MUTYH MYCBP2 MYO1H MYO7A NAA10 NACC1 NCF1 NCF2 NCF4 NDN NFKBIA NHS NIPBL

NKG7 NLRP1 NOD2 NOP10 NOTCH2 NOTCH3 NOTUM NRAS NSD1 NSUN2 NTRK1 OBSL1 OCRL ODAM OFD1

ORAI1 ORC1 OSTM1 PAX3 PAX9 PCDH15 PCNT PDGFRB PDZD7 PEX1 PEX26 PEX6 PHEX PHKA2 PIGA

PIGL PIK3CA PIK3R1 PITX2 PKP1 PLEC PLEKHM1 PLG PLK4 PLOD1 PLXNB1 PLXNB2 PLXNB3 PLXND1 POC1A

POLD1 POLR1C POLR1D POLR3A POLR3B PORCN PPIB PRKAR1A PROK2 PROKR2 PSAP PTCH1 PTCH2 PTDSS1 PTH1R

PTHLH PTPN11 PVRL1 PVRL4 RAB23 RAI1 RAPSN RASGRP2 RBBP8 RBM28 RECQL4 RELT REST RFC2 RIMS4

RIN2 RMRP RNF10 ROGDI ROR2 RPS6KA3 RUNDC1 RUNX2 SALL4 SAMD12 SAT1 SATB2 SCARF2 SEC23A SEC24D

SERPINF1 SERPING1 SERPINH1 SH3BP2 SH3PXD2B SHH SIX3 SLC10A7 SLC13A5 SLC20A1 SLC20A2 SLC24A4 SLC26A2 SLC29A3 SLC34A1

SLC34A2 SLC34A3 SLC35C1 SLC37A4 SLC39A13 SLC9A3R1 SMAD3 SMARCAL1 SMARCD2 SMG9 SMO SMOC2 SNRPN SNX33 SOS1

SOST SOX10 SOX11 SOX18 SOX2 SOX21 SOX9 SP6 SP7 SPARC SPARCL1 SPECC1L SPP1 SPRED1 SPRY4

SQSTM1 SSUH2 STAT1 STAT3 STIM1 SUFU SUMO1 SUOX TACR3 TBCE TBX1 TBX2 TBX22 TBX3 TCEAL7

TCIRG1 TCOF1 TCTEX1D2 TERC TERT TFAP2A TFAP2B TGFA TGFB1 TGFB2 TGFB3 TGFBR1 TGFBR2 TGIF1 THRA

TINF2 TMCO1 TMEM165 TMEM38B TNFRSF11A TNFRSF11B TNFSF11 TP63 TRAF6 TRIM37 TRIP10 TRIP11 TRPS1 TRPV3 TSC1

TSC2 TSPEAR TUFT1 TWIST1 TWIST2 UBB UBE3B UBR1 UHRF1 USH1C USH1G USH2A USP19 VAV1 VDR

VIPAS39 VPS13A VPS13B VPS33B VPS4B WDR19 WDR35 WDR6 WDR72 WDR83 WHSC1 WISP3 WNT1 WNT10A WNT10B

WNT3 WNT5A WRN XPR1 ZEB1 ZEB2 ZFHX4 ZFPM1 ZIC2 ZMPSTE24 ZNF469 ZNF878



Cohorte 2002-2022 
2365 dont 940 cas index et 1425 apparentés

séquençage hors panel; 17; 
2%

Panel NGS recherche 
Megana; 208; 22%

Panel NGS diag  Tristan D1-
D16; 461; 49%

exome direct; 11; 1%

cas index 
diagnostiqué_autre labo; 

42; 5%

Fente; 42; 4%

En attente (soit prochain 
NGS soit données 

manquantes); 159; 17%

940 cas index

Patients AI; 234; 
33%

Patients dents 
manquantes; 297; 

43%

Patients_ DI_OI_DD; 
62; 9%

Paients DEP; 32; 5%
Autres; 72; 

10%

697 cas index

Pathogène; 284; 
41%

VUS; 53; 
7%

Négatif ; 77; 
11%

Liste des variants; 
6; 1%

En cours; 277; 
40%

697 cas index



Résultats génétiques

+ variants 4 ou 5

• Compte-rendu

• Biologiste agréé

• Consultation génétique

- variants 3

Exome

Génome soin PFMG 2025

Prasad et al., 2016

Rey et al., 2019

ACMG 2019



• Hypodontie (< 6) en denture 
permanente (excluant la 
troisième molaire) touche 2–8%
de la population générale 
(Polder, Van't Hof, Van der 
Linden, & Kuijpers-Jagtman, 
2004). 

• Oligodontie « isolée » (≥
6 dents )touche  0.1% de la 
population (Polder et al., 2004).

• Taux diagnostic GenoDENT 77% 

Pathogène; 
130; 44%

VUS; 16; 5%Négatif ; 20; 7%

Liste des variants; 
2; 1%

En cours; 129; 
43%

dents manquantes, 297 cas index

84
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Pathogène, 130 cas index

Patients AI; 234; 
33%

Patients dents 
manquantes; 297; 

43%

Patients_ DI_OI_DD; 
62; 9%

Paients DEP; 32; 5%
Autres; 72; 

10%

697 cas index



Analyse d’une cohorte de patients 
Dr Sara BENDJAMA Thèse de doctorat en chirurgie dentaire 13/01/2022 

123 patients 
contrôles : 

123
radiographies

Cohorte de 307
patients :

400 radiographies 
panoramiques

173 patients de centre de 

référence, de compétences 

et de collaboration 

internationale : 

265 radiographies

Le traitement des données et leur anonymisation a fait l’objet d’un audit et d’une évaluation des risques 
(OSCAR) en partenariat avec les HUS

11 patients avec 
des dents 

surnuméraires : 
12 radiographies



WNT10A
AD 

AR
- tricho-odonto AR

- odonto-onychial AR

- tricho-odonto-onychial AR

- odonto-onycho-dermal OODD AR

- tricho-odonto-onycho-dermal TOODD AR

- Schopf-Schulz-Passarge SSPS AR

(kératose palmoplantaire, kystes des paupières, 

hypotrichose, tumeurs, dysplasie ectodermique) 

Hypo ou oligodontie  - (35% and 50%) données de la littérature

Denture permanente plus affectée denture temporaire

Agénésies dans les régions postéro-latérales essentiellement 9.6 (± 6) 

AD  2.8 (± 3.7) dents manquantes

AR 13.2 (± 5.1) (mutations hétérozygotes composites) 10.8 (± 3.4) (homozygotes)

Anomalies de forme Incisives et Canines

Microdontie

Signes DE (31% patients) AR (cheveux, ongles, peau)

Ag 13,14,18,22,23,24,28, 31,38,41,45,48  (12 dents)
WNT10A (NM_025216.2): p.G213S (c.637G>A) AD

Dr R RINKENBACH, Pr F CLAUSS

Mains moites – hyperhidrose palmaire

Hypohidrosis corporelle



Diagnostic 

génétique
CTNNB1 EDA EDAR EVC2 NEMO LRP6 MSX1 PAX9 PITX2

Nombre de 

radiographie
1 18 4 1 1 2 1 13 2

Diagnostic 

génétique
SMOC2 WNT10A WNT10B NECTIN4 PAX3 TSPEAR TOTAL

Nombre de 

radiographie
3 65 1 1 2 1 116

17  Microdontie
Dents présentes : 17, 16, 13, 11, 21, 23, 64, 65, 26, 46, 43, 42, 41, 31, 32, 33, 75, 36
Dents non visibles sur la radio = agénésies : 18, 15, 14, 12, 22, 24, 25, 27, 28, 48, 47, 45, 44, 34, 35, 37, 38





 

Mutation	 Polyphen	 SIFT	 MutationTaster	 1000G	 EVS	 ExAC	 Grantham	
Score	

p.R156H	 Deleterious	 Deleterious	 Disease-
causing	

Absent	 Absent	 Absent	 29	

EDA
Lié à l’X

Mutation de novo

Agénésies 22,12,14,31,32,35,41

Dr D DROZ
Pr B LEHEUP, Nancy
Importance conseil génétique
Phénotype modéré –
Femme vectrice
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EDA
lié à l’X

Dysplasie ectodermique

Hypohidrotique

EDA (NM_001399.4): 
c.396+5G>A 

Dr GOLDMANN Sylvie, 
Chirurgien-dentiste à 
Strasbourg
Pr F CLAUSS

55 54 53 52 51 61 62 63 64 65

85 84 83 82 81 71 72 73 74 75

18 17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27 28

48 47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37 38
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I-2 

	 

II-1	 

c.396+5G>A/Y	 

 

+/c.396+5G>A	 



PAX9
AD

Délétion à l’état 

hétérozygote

PAX9

(NM_006194.3): 

c.(?_-

115)_(*62_?)del.

Agénésies: 

15,16,17,25,26,27,36,37

,46,47 (10 dents)

Dr V VOGT

★

I-1 I-2

II-1 II-2

+/c.[(?_-115)_(*62_?)del] +/c.[(?_-115)_(*62_?)del]

+/+

★
★★

★

★★★★
★

★



Prédiction : 

PAX9 à 93%

Autres signes cliniques décrits chez des patients 
atteints d’une mutation de Pax9, à rechercher : 
Ostéogenèse imparfaite
Des fentes palatines et labiales
Des dents coniques
Altération du gout
Anomalie des cheveux
Cancer des ovaires

Sur 12 patients atteints de mutation de 
PAX9 : 10 correctement diagnostiqués 

Sur 92 patients contrôles ou atteints d’une 
autre mutation : 1 seul patient 
diagnostiqué PAX9 alors que ce n’était pas 
le cas   



Vidéos avec 1 image sur le lot de données CRMR
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Erreur de détection : la dent violette au 
milieu n’est pas présente, c’est un artefact



Personnes témoins ou atteintes d’une autre maladie 
génétique rare – Reconnaissance des patrons

Fiche génétique PAX9



Personnes atteintes d’agénésies dentaires (PAX9)

STRBG105vpo1945_2019_08_13.jpg
Prédiction : PAX9 (86%)

STRBG105vpo1945_2020_03_11.jpg
Prédiction : PAX9 (86%)

STRBG109mdu2774_2020_01_08.jpg
Prédiction : PAX9 (93%)



Personnes atteintes d’agénésiesdentaires (PAX9)

STRBG105vpo1945_2018_05_30.jpg
Prédiction : PAX9 (86%)

STRBG105vpo1945_2016_10_25.jpg
Prédiction : PAX9 (81%)

PAKIS207MBA3161.jpg
Prédiction : PAX9 (85%)

DIJON107TMA3628_2016.jpg
Prédiction : PAX9 (81%)



Personnes atteintes d’agénésies dentaires  (PAX9)

strbg278cma2775_2016_01_19.jpgPrédiction : PAX9
(96%)

strbg278cma2775_2017_07_07.jpgPrédiction : PAX9
(87%)



Personnes témoins ou atteintes d’une autre maladie 
génétique rare

LILLE293ADE3884_2014.jpg (WNT10A)
Prédiction : no-PAX9 (36%)

PARIS202EGU2979_2011.jpg (SMOC2)
Prédiction : no-PAX9 (27%)



Personnes témoins ou atteintes d’une autre maladie 
génétique rare

200305_06_201902.jpg (Témoin)
Prédiction : no-PAX9 (39%)

strbg209lka1313_2019_10_17.jpg (IKBKG)
Prédiction : no-PAX9 (37%)







Solution développée

• Diminution de l’errance diagnostique
• Accélération de la prise en charge 

dans le « bon » parcours de soin

Destinée aux patients 
de maladies rares

• Accès à une meilleure connaissance 
des maladies rares

• Accès à une expertise rapide

Utilisée par les médecins
et la Recherche médicale 

Quoi ?

Pour qui ?

Assistant virtuel 
intelligent

• Un outil expert d’aide au pré-diagnostic, 
voire au diagnostic face à une suspicion de 
maladie rare à expressions bucco-dentaires.

• Permettra grâce à un recueil des données 
descriptives, géré par un moteur 
d’intelligence artificielle, de guider le 
professionnel de manière personnalisée.

Des experts du domaine

Expertise Recherche 
Santé et Données Patients

Transfert de données 
sécurisé et adapté

Expertise en I.A.

Professionnels 
Santé 

et Patients

Création et test en situation d’un 
logiciel de Téléexpertise à base d’I.A.

• Entrées : des images, des compte-rendus, 
des signatures diagnostiques…

• Sorties : un (pré-)diagnostic de suspicion 
de maladies rares à expressions  bucco-
dentaires.

Les données d’entrée et 
de sortie

Comment ?Par qui ?



Sur les radiographies :
• Identification et
• Segmentation des 

types de dents

• Des patients, des données D4/phenodent, des 
tests génétiques GenoDENT 516 gènes,  
ARS

• Expertise recherche vie et santé
• Une solution à base d’IA analysant des 

radiographies panoramiques i-DENT
AMI Grand-Est 2019

• Pour une reconnaissance automatique des 
signatures diagnostiques radiographiques

PAX9 – Absence de molaires
AD / Délétion hétérozygote

PAX9 (NM_006194.3): c.(?_-
115)_(*62_?)del.

IA2Maladies rares à expressions 
bucco-dentaires

1 AI-DA : aller plus loin…3

• Combiner signes 
radiographiques et cliniques 
(photos) pour reconnaître 
certaines maladies rares.

• D’autres paramètres peuvent 
rentrer en jeu : 

la taille,
la forme, 
la couleur, 
la texture,

l’historique 
du patient…

Utilisation d’une combinaison de 
2 réseaux de neurones

ECONOMIE NUMERIQUE

40

A venir : 
• Identification des dents 

suivant la nomenclature
• Prédiction de l’âge 

dentaire
• Correspondance à une 

signature diagnostique
• De la signature au gène

Travaux actuels

Fonds Européen de Développement  
Régional (FEDER)
Fonds für Regionale  
Entwicklung (EFRE)

Dépasser les frontières : 
projet après projet
Der Oberrhein wächst zusammen, 
mit jedem Projekt



Amelogenèses imparfaites 200 + 20 – Anomalies Dentine 50 – Anomalies Environementales 50 -
Contrôles 100

Photographies intra buccales (4 à 6)
Couleur, Surface, texture, Forme/Taille

Mots clés D4/phenodent – HPO :  AI hypoplasique, hypominéralisée, hypomature; Information médicale; Gène - GenoDENT; 
Diagnostic

Data/Cohortes 



Calendrier 

Step 0 Step1 Step2 Step3

PREPARE HDH/BPI BUILD Data Challenge CHALLENGE DATA POST Data Challenge

HDH MOU Scientific committee PLATFORM Algorithms tests
BPI application Executive committee COMPETITION REWARD
BPI official notification Contracts

Data protection, security Administrative closure
RGPD Publications

BPI signature /HUS Data preparation Open data
Communication/challengers Communication

MAY 2022 JUNE 2022-FEBRUARY 2023 MARCH-MAY 2023 JUNE-OCTOBER 2023



Challenge et récompenses

Challengers européens : 30 000 euros 

20 000 €
5000 € 5000 €



Expert virtuel

Aide au Diagnostic

Maladies Rares

Signatures 

Centres experts

Test GenoDENT

Plus value RMT 

Rhin Supérieur

De l’Errance vers    

l’Itinéraire                                                                                                                 

diagnostique
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Craniofacial and oral developments, and their associated abnormalities subgroup

https://www.igbmc.fr/en/recherche/teams/subgroups/craniofacial-and-oral-developments-and-their-associated-abnormalities

https://www.igbmc.fr/en/recherche/teams/subgroups/craniofacial-and-oral-developments-and-their-associated-abnormalities

